Epidemiology and Clinical Findings of Deletion of C Group Chromosome (No.10,11,12) by 川村, みや子 et al.




Epidemiology and Clinical Findings of Oeletion of C Group Chromosome 
CNo. 10. 1 1.12) 























あり，中間欠失は.q24. 2q25. 3.q23. q22. 3q24. q21. 2 
























































































































-463 ~ 川村他 C群染色体欠失(10・1・12)
????
」〉?〉??????









































を合併する 1例叫が，同じく生後23日目にVSD. A S 
Dを合併する 1OlJ'ηが，生後5日目に大動脈弁狭窄を合
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IV.臨床像
10番.11番.12番，染色体欠失の臨床像を群別にまと




























欠失部分 p 13 -p ler p 14 -p ter 
症例数 7 (6/1) 4 (2/2) 
(♂/♀) 
顔面 エピカントス 5 両眼闘能 2 
限険下垂 4 眼裂斜下 2 
両眼開離 4 低い鼻 3 
低い鼻 7 前向きのぬ














四肢 合色t 小さな手足 2 
合指 短い上肢
指の重なり
内臓 脳室鉱大 2 脳宣拡大
岐路の低形成 ベルガ腔
心室中隔欠m 重複尿管 1 





















欠失部分 q 25 -q ter q 26 -q ter 
症例数 4 (0/4) 8 (3/5) 
(♂/♀〉
顔面 小頭 3 小頭 3 
目だつ鼻 3 斜視 3 
広い舟根 3 両眼開離 5 





体幹 短いgr.f 2 短い頚 3 
乳頭開離 l 大きな胸 l 
































欠失部位 q21 -qter q22-qter q23 -qter q24 -qter q25 -qter 
症例数 1 (1/0) 2 (1/1) 24(10/14) 3 (2/1) 1 (0/1) 
(♂/♀) 
顔面 ニ角頭蓋 ニ角頭蓋 9 大頑 限裂斜t
眼裂斜上 服裂斜上 9 両眼閲荷量 広い鼻
両眼関離 2 般険下垂 7 広い興根 1 
低い鼻 2 エピカントス 12 口角斜下 3 
耳介低位 2 両眼関離 14 




体幹 停留望書丸 2 停留守2-丸 2 小さな準丸
陰茎短小
四肢 握った手 3 揮った手 3 広い第1・2i止問
多指 1 大きなE止指 3 短中足骨
多E止 1 合指 5 
内臓 動脈幹の欠損 心室中隔欠領 心室中隔欠損 7 心室中隔欠損
単眼症 ボタロ管関存 心房中隔欠損 2 
全前脳症 小限球 布室肥大 8 






発達 中度ないし重度遅滞 巾度な重度遅滞 中度遅滞
疲態



































表4 12番染色体短腕欠失の臨床像 欠絹が見られ，切断点を q21にもつ症例は単眼球的を有
欠失部分 I群 (p13を含む) E群 (p14を含む〉
症例数 3 (1/2) 7 (5/2) 
(♂/♀) 
顔面 狭い顔 狭い顔 2 
斜視 3 二分頭蓋
広い鼻根 l 後頭部突出 3 



















内臓 心房中編欠鍋 心室中隔欠損 2 
右脈動脈欠損 l 心房中隔欠損 l 



























てq13を含むもの3例を I群とし， q12を含むもの 7例






欠失部分 q15 q21.2 q13 q21.2 











発達 中度遅滞1Q 54 中度遅滞1Q 50-60 
死亡例 1 10カ月時
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表6 10. 11. 12番染色体欠失症の報告例
報告者 年号 報告時の年齢性別 欠失部位 両親の核型
Danesino，C '84 4M male+ p12-p14 
Kocnig，R '58 1Y3M male p 13-pter 
Slinde，S '82 6Y2W male p13-pter 
Berger，R '77 2D male+ p13-pter 
Jackson，L '78 9M male p13・pter
Klep-depater，J.M '81 7Y female p13・pter
Genig，J '83 4Y male p13・pter * M 46，XX，t(3;10)(p27;p13) 
Genik，A '83 17D male p13・pter
Sanchezcorona，J '出 4M female p14-pter * F46，XY，t(4;10)(p15;p14) 
Bourrouillou，G '81 2Y male p 14-pter 
10 
Fryns，J.P. '81 lOY female p14-pter 
Suciu，S '邸 9M male+ p14・pter
番 Ray，M '80 1Y1M male ql1・q21
Jeanette，J.A '85 7Y8M female ql1.2・q21
染 Shapiro，S.D '85 5Y female ql.2・q22.1
Glover，G '76 9M female q21.2・q22.1
Shapiro，S. D '85 5Y female q22.3-24 
色 Mori，M.A '88 2Y7M male q23 
Chieri，P '83 10M female q23-qter 本M 46，XX，tClO;8) (q23;p23) 
体
Van De Vooren，M.J.'84 lY male q24.2-q25.3 
Curtis，M '86 10M female q25-qtcr 
Ph. Vauliefering，P '87 female q25-qter 
Lewandowski，R.C. '78 4Y female q25-qter 
Wegener，R.D. '81 9D female+ q25.2-qter * M 46，XX，tClO;16)(q25.2;q24) 
Turleau，C '79 lY female q26・qter
Mulcahy，M.T. '82 lW male q26・qter
Taysi，K '82 5D female+ q26・qter
Shapiro，S.D. '85 7M female q26・qter
Zatterale，A. '83 lY4M male q26.1・qter
Shapiro，S. D '85 2M female q26.1・qter
Shapiro，S.D. '85 28Y femalc q26.1・qter
Evans Jones，G. '83 lY8M male q26.2・qter




lY6M male q21-q23 
Jげhも
Helmuch，R '89 2M male+ q21-qter 
色 Ya bunouchi， H. '76 50D male+ q22・qter
Felding，1. '79 6M2W female+ q22・qter
体
写F46，XY，ins(l1)(p14.2q23.3 



































































































































































* F 46，XY，t(9;1l)(q34;q23) 
本M 46，XX，inv(9)(p13，q13) 
ホM 46，XX，t(3;1l)(p27;q23) 
* M 46，XX， t(11 ;21) (q25;q21) 
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骨形成不全症と Kivlinの症例の二分頭蓋，半椎体であっ 発達状況は，中度から重度の遅滞を持っており軽度の例
た。心臓奇形の合併は， 1群で 1例， 1群で2f91Jであっ は無かった。特に多動や自聞の傾向のある者はなかった。
た。感覚器系では， Kivlinの症例が眼の異常である Pet 4.遺伝性
er症候群を有しており，Orye朗の症例は視神経萎縮を 染色体10.11.12番の欠失症総数82例の内， 8例が両規
有していた。なお Peter症候群は， 11番の長腕中間部 の均衡相互転廃によるものであり， 1例が父親の挿入に
欠失の 1f91Jにも報告されている。またKivlinの症例は， よるもので，残りすべて de novoであった。


















推察される。他に切断され易い部位としては， 10p13， 1 
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Eighty-one cases were collected from seventy-one references which were published from 1975 to 1990 because 
high resolution banding technique have been popular among us from 1975， inorder to be discussed about epidemiololy 
and c1inical findings on partial deletion of No.10， No.ll， and No.12 chromosomes. ln col1ecting cases， lndex Medicus 
were referred and our once case was added to them. 
1. The bands which are easy to break are 10p13， 10p14， 10q25， 10q26， llq23， 12p12， 12p13. The highest fre-
quency of al bands is l1q23， which occupies about 75% of deleted cases of No.ll chromosome 
2. Among a lot of various positions of deletion， 10q26qter deletion， llq23qter deletion， and 12p12pter deletion 
which are al1 termina1 deletions are getting recognized as entities. As mentioned above the patients inc1uding our one 
with deletion of l1q23qter are characterized by characteristic appearance such as downtoward corners of mouth，ventral 
septal defect and ptotic appearance. 
3.百lesurvival prognoseis depends on the severity of cardiac anomalies. Four cases out of five cases having deletion 
of chromosome 10 died in ear1y childhood because of cardiac anomalies. Eight out of ten deadωses having deletion of 
chromosom号11are also complicated with cardiac anomalies. One out Qf two dead patients of deletion of chromosome 
12 had cardiac anoma1y. 
4. Eight out of eighty副onecases are derived from parental reciprocal translocation， and oneωse is due to fa ther's 
insertion. Others are due to denovo mutation. 
Generally there is no different frequency between male and female patients. However， incase of chromosome 10， 
male patients are more than female ones distinctIv. 
( 12) 
